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   A chromosomal survey using the G-banding technique was performed on 1,001 subfertile males 
examined at Kyoto University Hospital between January, 1985 and April, 1991. Thirty-six of them 
had major chromosome anomalies (3.6%). The incidence of major anomalies for the 154 azoospermia 
patients, 326 oligozoospermia patients with  a sperm density of less than  20  x 106/ml, and 521 patients 
with normal sperm density was 10.4, 4.6, and 1.0%, respectively. The major anomalies found in 
azoospermic patients were associated with the sex chromosome, whereas autosomal anomalies were 
found in patients with oligozoospermia. The incidence of anomalies for patients with azoo- or 
oligozoospermia was significantly higher than that for patients with normal sperm density (p= 
0.000003). All of the 12 patients with Klinefelter syndrome were azoospermic. However, the serum 
testosterone levels were within normal range in 10 of these patients. Testicular biopsies showed 
spermatogenic arrest in 5 of the 12 azoo- or oligozoospermic patients with structural chromosomal 
anomalies. Except for one patient, treatments such as varicocelectomy or medication were not 
effective in the patients with structural chromosomal anomalies. 
   Chromosome studies are important in the evaluation of subfertile male patients with sperm 
densities less than  20x  106/ml. Disorders of the spermatogenic process may be directly related 
structural chromosomal anomalies in some of the patients. 
                                                   (Acta Urol. Jpn. 38: 803-809, 1992) 




































































お よび末 梢 血染 色体 検 査 を 施 行 した1,001例を対 象 と
した.年 齢 は21歳か ら51歳,大 半 は 原 発 性不 妊 症 で,
続 発 性 不 妊症 は36人で あ った.精 液 は3日 以 上 の禁 欲
の後 に用 手的 に 外 来 で採 取 し,検 査 は原 則 と して2回
施 行,そ の平 均 値 を解 析 の対 象 と した.精子 濃 度 は 白血
球 算定 盤 を用 い て 測 定 し,無 精 子症 の診 断 は遠 沈 した
精 液 の沈 渣 に 精 子 を認 め ない こ と と した.精 子 運 動 率
は採 取 後30分か ら90分の 間 に400倍顕 微 鏡 下 に 肉眼 的
に判 定 した.精 子 奇 形 率 は精 液 の塗 抹 標 本 にPapani-
colaou染色 を 施 し,工00個 以 上 の精 子 を観 察 して算
出 した.精 液 検 査 の 結果 は,精 子 濃 度 に よ り,無 精 子
症 ・ 乏精 子 症(<20×106/ml),正常(≧20×106/ml)
の3群 に分 け た.ま た,精 子 運 動率50%を 基 準 に加
え,精 子 濃 度 正常 患 者 を 無 力精 子 症(精 子 濃度 ≧20x
106/mlかつ運 動 率 く50%),正常 精 子症(精 子 濃 度 ≧
20×Io6/mlかつ 運 動 率 ≧50%)に 分け て も異 常 核 型
の頻 度 を検 討 した,
発 見 され た 染 色体 異 常 例 の うちi5例に精 巣 生検 を施
行 した.精 巣 生 検 は,局 所 麻 酔下 に陰 嚢 部 小 切 開 に て
採 取 した 精 巣 組織 を プ ア ン液 に て園 定 し,H-E染 色 に
供 した 。 精 巣 容積 は 山 口大 式 オ ー キ ドメ ー ターを 用 い
て 計 測 した,血 清 テス トス テ ロ ンは テス トス テ ロ ン1、
i25キッ ト(doubleantibodyradioimmunoassay)
(ミド リ十 字)を 用 い て測 定 し,正 常値 は2.8～8.2ng
/mlとした ・黄 体 刺 激 ホル モ ン(LH),卵 胞 刺激 ホ ル
モ ソ(FSH)は,そ れ ぞ れLHキ ッ ト 「as-一一」,
FSHキ ッ ト 「第 一 」(doubleantibodyradioim.
munoassay)(第一 ラジ オ アイ ソ トー プ研 究 所)を 用
い て測 定 し,そ の 正 常値 は.そ れ ぞ れ4.8～25.2mlu/
ml,3.0～17.6mIU/m1とした.な お,テ ス トス テ ロ
ンの測 定 は1988年9月 か ら トー タル テス1・ス テ ロ ン
(RIAtubesolidphasemethod)(日 本DPC)に
変 更 し,正 常 値 は2・7～Io・7ng/m1と した.LH,
FSHの 測 定 は,1989年1月 か ら,そ れ ぞ れ ス パ ッ クー
S,LH,ス パ ッ クーSFSH(immunoradiometric
assay)(第一 ラ ジ オ ア イ ソ トー プ 研 究 所)に 変 更 ,正
常 値 は,そ れ ぞ れ1・1～9.8mlu/ml,1.6～14.9mlu/
mlと し た.
結 果
1,001症例 の染 色 体 検 査 結 果 をTablelに 示 す.無
精 子 症154例で は,正 常変 異(minorvariant)を除 く
染 色 体 異 常(以 下ma .joranomaly)は性 染 色体,常
染 色 体 あ わせ て16例10.4%を 占 め た が,そ の う ち
Klinefelter症候 群 が12例7.8%と多数 を 占 め た.そ の
他 に,稀 な異 常 と して,Y染 色 体 一常 染 色体 転 座6),Y
の 同腕 染 色 体(i(Yp))を認 め た が,1(Yp)はY染 色
体 のDNAプ ロー ベ を用 い て 同 定 され た .逆 位 の1
例は6番 染 色 体腕 間逆 位(inv(6))で,精 巣 容積,血
清FSH値,精 巣 生 検 か ら閉 塞性 無 精 子 症 と診 断 し
たが,患 者 が それ 以上 の精 査 治 療 を 拒 否 した た め 閉
塞の 原 因 は 不 明 で あ る.乏 精 子 症326例 で のmajor
anomalyは15例4.6%で,常染 色 体 転 座 が10例3.1%
と多 数 を 占め た.精 子 数 正 常 の521例 で は ,major
anomalyは5例1.0%と少 数 で あ った .majorano-
malyの 頻 度 は 無 お よび乏 精 子 症480例では6.5%を占
め,精 子 濃 度 正 常群 に 比べ 有 意 に 高率 で あ った(chi-
squaretest;p=O.OOOOO3).
精 子 数 正常 の52】例 の うち,精 子 運 動 率50%以 下 の
無 力精 子症177例で はmajoranomalyeよ2例1.1%
に す ぎず,正 常 精 子 症344例で の 頻度0 .87%(3例)








































































































































































































































































正常 変異 は 計24例 に認 め たが,無 精 子症,乏 精 子
症,精 子 数正 常 の各 群 で の 頻 度 はそ れ ぞれ4.5%,2.1
%,1.9%で あ った.無 精 子症 で の頻 度 は 無 精 子症 で
な い847例で の頻 度2.0%に比 べ て 高率 であ った が,推
計学 的 に有 意 では な か った.(chi-squaretest:p・=
0・058201).正常 変 異 の うち多 数 を 占め た9番 染 色体 腕
間逆 位(inv(9))の頻 度 は,無 精 子 症,乏 精 子症,精
子数 正 常 の各 群 で そ れ ぞ れ3.2%o,1.5%,1.3%であ
り,無 精 子 症 で の頻 度 は 無 精 子 症 で ない847例 で の
頻 度に 比 べ て 有 意 の 差 を 認 め な か っ た(chi-square
test:p=O.105930).
Klinefelter症候 群12例で は,全 例 で血 清 ゴ ナ ド ト
ロ ピ ンが 高値 を示 した が,血 清 テ ス トス テ ロンは10例
で 正常 下 限 以 上 で あ り,テ ス トステ ロ ン補 充 療 法 を 行
った症 例 は な か った,Klinefelter症候 群 を除 くma-
joranomaly24例の 臨床 所 見 をTable2に 示 す.両
側 精 巣 容積 が14ml以 下 で あ っ た の は5例 で,血 清
FSHが 異 常 高 値 を示 した の は性 染 色 体 異 常 の4例 の
み で あ った.な お,精 子 数 正 常 の 症 例21,23は続 発 性
不 妊症 で,症 例21の娘 は 父親 と同 じ核型 を示 した.15
例 に精 巣生 検 を 施 行 した.染 色体 構 造 異 常12例の うち
1例(症 例4)はmaturationarrest6),4例(症例
9,12,13,14)は多 くの精 細 管 に お いて 精 母細 胞 で
のarrestを示 し(Fig.IA症 例12),3例(症 例
8,15,16)では精 細 管 に よ り種 々の程 度 の精 子形 成
障 害 を 認 め るhypospermatogenesisであ り,4例
(症例10,20,21,22)はnormospermatogenesls
で あ った,症 例22(inv(6))は精 子形 成 正 常 で 閉 塞 性
無 精 子 症 が 疑 わ れ た.一 方,i(Yq)(症 例5)で は
精 細 胞 を 認 め ず(Fig.lB),47,XYY(症例1)と
47,XY,十mar(症例6)はhypospermatogenesis
で あ った(Fig。IC:症例6).妻 に 流 産 の既 往 のあ っ
た のは 症 例24のみ で あ った.majoranomalyl3例
(47,XYY2例,Y一 常 染 色体 転 座 ・47,XY・十mar・
常染 色 体 転 座9例)に 対 し,精 索 静脈 瘤 手 術4例 のほ
か,clomiphencitrate,methylcobaramine投与 な
どの 内服 治 療 を 行 っ た が,精 液 所 見 の改 善 を み た の




























5例 で 精 巣 生 検 を施 行 した が,す ぺ てgermcellap-
1asiaまた はseverehyposprmatogcnesisで,臨床
所 見 も通 常 の 特発 性hypergonadotropichypogona-
dismの症 例 と同 様 で あ っ た.Klinefeltcr症候 群 の1
例 は47,XXY,inv(9)であ った が,47,XXYの 症 例






























































Y染色体の部分的欠失 は稀な異 常であ るが,de1
(Yq)17),dlc(Y)18)などが不妊症を主訴に発見され
ている.Y染 色体短腕 上には精 巣決定因子(testis






















































































































46,X,i(Yp)症例のY染 色体DNAプ ローベに よる検索
は,国 立小児病院小 児医療研究 セソター中堀 豊先生に より
行われた.ま た,全 症例において精子運動率 は京都大学医学
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